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 GRADO EN ÓPTICA Y OPTOMETRÍA
AFECTACIÓN VISUAL EN LA GLUCOGENOSIS TIPO II
RESUMEN
Se conoce un gran  número  de  enfermedades que pueden afectar  a 
cualquier persona independientemente de su etnia, raza, sexo...  pero 
casi  todas,  por  no  decir  todas,  tienen  un  seguimiento  de  signos  y 
síntomas conocidos para poder solventar el problema. Cuando se habla 
de enfermedades raras esto no es igual, pues las inversiones son tan 
limitadas que nunca se consigue saber al cien por cien el curso de la 
enfermedad.
La  Glucogenosis  tipo  II  es  una  enfermedad  rara  que  afecta  al 
metabolismo  del  glucógeno  del  organismo  desencadenando  varios 
problemas, entre ellos los musculares.
El objetivo de este proyecto,  es evaluar si  este tipo de Glucogenosis 
desencadena en los afectados alguna alteración a nivel visual ya sea 
refractivo, motor, de binocularidad o acomodativo.
Para ello se ha realizado un cribado en el V Congreso de Glucogenosis 
realizado en la Universidad Autónoma de Bellaterra en Junio de 2014 a 
todos aquellos miembros afectados de cualquier tipo de Glucogenosis 
que se han prestado voluntarios. 
Una vez analizados los resultados, podemos confirmar que los enfermos 
de Glucogenosis tipo II presentan ciertas afectaciones visuales que no 
habían sido claramente destacadas con anterioridad.
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 GRAU EN ÒPTICA I OPTOMETRIA
AFECTACIÓ VISUAL EN LA GLUCOGENOSIS TIPO II
RESUM
Es coneix un gran número de malalties que poden afectar a qualsevol 
persona independentment de la seva ètnia, rassa, sexe... però quasi bé 
totes,  per no dir  totes,  tenen un seguiment a de signes i  símptomes 
coneguts per poder solvatar el problema. Quan es parla de malalties 
estranyes això no és igual, ja que les inversions són tan limitades que 
mai s'aconsegueix saber al cent per cent el curs de la malaltia.
La  Glucogenosis  tipus  II  és  una  malaltia  estranya  que  afecta  al 
metabolisme del glucogen del organisme provocant diversos problemes, 
entre ells els musculars.
L'objectiu d'aquest projecte, és avaluar si aquest tipus de Glucogenosis 
desencadena  als  afectats  alguna  alteració  a  nivell  visual  ja  sigui 
refractiu, motor, de binocularitat o acomodatiu.
Per això s'ha realitzat  un cribatge en el  V Congrés de Glucogenosis 
realitzat a la Universitat Autònoma de Bellaterra al Juny de 2014 a tots 
aquells membres afectats de qualsevol tipus de Glucogenosis que s'han 
prestat voluntaris.
Una  vegada  analitzats  els  resultats,  podem  dir  que  els  malalts  de 
Glucogenosis tipus II presenten certes afectacions visuals que no havien 
estat clarament destacades amb anterioritat.
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 DEGREE IN OPTICS ANB OPTOMETRY
VISUAL AFECTATION IN GLYCOGENOSIS TYPE II
ABSTRACT
It's well-know that many disease can affect anybody independently of 
their  ethnicity,  race,  gender  and  their  symptons,  diagnostic  and 
treatment  are  known.  But  when  we  talk  about  rare  disease  the 
knowledge and the therapy are a problem, because they aren't enough 
research and inversion for this disease.
The glycogen storage type II (GSD II) also called Pompe disease is a 
rare disease that affects the body's glycogen metabolism triggering off 
several  problems,  including  muscle  affectation  and  nerve  cells 
throughout the body.
All the volunteer and participant of this study they were getting from the 
V  Congress  of  Glycogenosis  gave  in  the  Autonomous  University  of 
Bellaterra the last June of 2014.
The results show that the people affected by the GSD II showed a visual 
affectation  and  these  results  are  in  accordance with  previous  results 
about the disease.
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 DEGREE IN OPTICS ANB OPTOMETRY
VISUAL AFECTATION IN GLYCOGENOSIS TYPE II
SUMARRY
Glycogenosis  type  II  (GSD  II)  is  an  autosomal  recessive  metabolic 
disorder and this  it's  considered like a rare disease, because it's  few 
known and affects about 1:40,000 births.
This disease affects the glycogen metabolism due to enzymatic deficit 
and show an affectation in different organs, tissues and cells of the body. 
There are 14 distinct diseases depending to the type of the enzymatic 
damage.
Usually, when the glucose is ingested by the diet, this glucose is stored 
inside of the lusosome and then we can use like an energy source as 
multibranched glycogen. In the GSD II disease the enzymes are missed 
or they can't carry out the action and finally produce the pathology.
In this work,  we talk only about the Glycogenosis type II,  also called 
Pompe disease, this is the most type which damages muscle and nerve 
cells throughout the body. It is caused by accumulation of glycogen in 
the  lysosome  due  to  deficiency  of  the  lysosomal  enzyme.  Once  the 
disease was manifested, continue progressively to cause death by heart 
or breathing problems. But it's possible a treatment by a recombinant 
human enzyme.
Age it's not an important factor, because the symptoms and progression 
are depending by the enzymatic activity or damage enzyme for break 
down the glycogen body. Symptoms can occur from shortly birth until 
advanced age. The disease is classified from the infantile form and the 
late onset form.
The infantile form usually comes to medical attention within the first few 
month  of  life.  The  usual  presenting  features  are  hypotonia, 
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cardiomyopathy, respiratory distress and muscle weakness. The onset is 
more insidious and has a slower progression. Cardiac involvement may 
occur but is less than the infantil form.
Diagnosis  of  Glycogenosis  Type  II  es  made  by  estimating  enzyme 
activity  in  the  skin  biopsy.  Exist  a  possible  treatment  known  as 
Enzymatic Replace Therapy (ERT) ans it's a therapy which is based on 
the intravenous administration of a human recombinat enzyme produced 
from  ovary  hamster  Chinese  cells,  administered  by  every  15  days 
depending of the patient.
Thus, helps the glycogen elimination and maintenance the muscle cells. 
This treatment not reverses the disease but minimizes the dramage. For 
this reason it's very important to do early diagnosis.
Currently they are new studies for new techniques to improve the life 
expectancy of the patients and file definitively the course of the disease.
At  it's  a  disease  with  a  high  precentage  of  muscle  involvement,  a 
question is if  could also affect the ocular  musculature.  Therefore,  the 
objective of the project is evaluate if the patients with Pompe disease 
show  any  alteration  in  the  visual  level  like  visual  accomodation, 
refractive, motor, binocularity and ocular healthy. As well as contribute in 
the description of the new sign of the disease for a good diagnostic.
All volunteers and participants of this study they were getting from the V 
Congress  of  Glycogenosis  gave  in  the  Autonomous  University  of 
Bellaterra the last June of 2014.
After make the different test from the volunteers, only 12 people (6 men 
and 6 women) suffer the GSD II disease.
The refractives tests show that 42% of the people affect by the Pompe 
disease had astigmatism between 0,50DC and 1,25DC. 6 people had 
hypermetropia and only 2 peple were affecting by myopia.
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 Analyzing  the  oculars  movements  (seguiments  and  sacadis 
movements),  67%  of  the  sample  examinated  with  Pompe  disease, 
showed some problems to realize the accurate sacadics movements. In 
addition  to  3  people  had  several  problems  to  complete  satisfactory 
movement.
Finally to say that the evaluation showed exophorias values of between 
5 and 10x'. But is not very relevant result because most of the people 
use  lenses  for  presbyopia  and  maybe  this  incident  could  after  the 
results.
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 Also,  it's  important  to  mention  that  we  found  2  people  one  with 
Glycogenosis  type  Ia  and  the  pther  with  Glycogenosis  type  V,  which 
showed alterations in the visual system. The person with Glycogenosis 
type Ia had alternating exotropia and the other person with Glycogenosis 
type V had a restriction of the superior oblique muscle and this produce 
a vertical desviation and exotropia.
The results of this study show that the people affected by the GSD II  
showed a visual  affectation and these results  are in  accordance with 
previous  results  about  the  disease.  These results  are  not  conclusive 
because it's necessary more studies with a biggest sample. In this study 
for  example,  we  had  problems  on  the  processed  bureaucratic  to 
obtained a good sample. However, it's would be interesting investigate in 
the future about this GSD II and other Glycogenosis types, and explore 
in they are commons symptomg for the early diagnostic.
For this reason, th “Col·legi Oficial d'Òptics Optometristes de Catalunya 
(COOOC)” ans the “Asociación Española de Enfermos de Glucogenosis 
(AEEG)” have agreed to evaluate to all people in Catalonia durind the 
next year and will be the first study in Spain quith people affectid with 
this desease.
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1. Introducción
Podemos  considerar  que  el  mundo  en  el  que  vivimos  ha  evolucionado 
considerablemente desde que tenemos uso de razón. La educación, la relación entre 
personas, los avances médicos, los estudios, los cargos… No obstante, parece que 
aún  no  se  ha  podido,  o  querido,  dar  importancia  a  aquello  que  realmente  se  lo 
merece. 
Un mundo que esté lleno de seres vivos enfermos no tiene sentido si tenemos los  
medios para poder intentar y combatir dichos problemas que hacen vivir a la especie 
humana de una mejor manera, o al menos, mejorar la calidad de vida.
¿Nunca nadie  ha estado frente  a  un enfermo terminal  sintiendo lástima? ¿No ha 
pensado en,  deberían invertir  más dinero en investigación y menos en tonterías? 
Fíjense hasta que punto  se ha llegado que actualmente se utiliza el  reciclado de 
tapones de plástico para investigar las denominadas enfermedades raras mientras el  
poder del preciado dinero sigue en manos de aquellos que, según dicen, velan por 
nuestra seguridad y bienestar.
Las enfermedades raras son patologías con un alto porcentaje a nivel mundial que 
afecta a personas aisladas en diferentes países y que en general, comparadas con 
las  más  conocidas,  parece  no  tener  importancia  y  agotar  e  invertir  tiempo 
investigando sobre la causa y tratamiento que pueden ayudar al enfermo. De entre 
todas las patologías existentes de esta categoría y aquellas que actualmente no se 
consideran  como  tal  y  no  se  les  ha  proporcionado  un  nombre,  se  encuentra  la 
Glucogenosis. Una patología genética que afecta a la acumulación del glucógeno en 
el organismo y degrada de diferente manera a cada paciente hasta poder causar en la 
peor de los finales la muerte.
Se  conocen  muchos  tipos  diferentes  de  esta  enfermedad:  Von  Gierke,  Pompe, 
McAerdle… pero  para  este  estudio  se  ha  escogido  trabajar  únicamente  sobre  la 
enfermedad de Pompe la cual afecta a la musculatura del organismo. 
El propósito es estudiar si hay alguna afectación a nivel de la musculatura ocular que 
produzca  alteraciones  de  la  orientación  de  los  ejes  visuales  como  son  los 
estrabismos, forias… además de alguna alteración de la motilidad como en el caso de 
movimientos sacádicos…
Facultat d’Òptica i Optometria de Terrassa
©  Universitat Politècnica de Catalunya, año 2015. Todos los derechos reservados. 13
 
Para ello, se ha contado con la ayuda de la  Asociación Española de Enfermos de  
Glucogenosis en  el  V  Congreso  de  Enfermos  de  Glucogenosis realizado  en  la 
Universidad Autónoma de Bellaterra. En éste, los enfermos que han proporcionado su 
consentimiento se han sometido a una serie de pruebas rutinarias a nivel visual para 
poder descartar o no, cualquier alteración ocular para posteriormente estudiar cada 
uno  de  los  casos  y  realizar  pruebas  más  concluyentes  y  poder  encontrar  una 
conclusión del estudio.
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2. Glucógeno
Bajo un punto de vista general, podemos considerar que todos los seres vivos, ya  
sean vegetales o animales, están formados por diferentes estructuras y que cada una 
de ellas es imprescindible para un buen funcionamiento. Así pues, se puede decir que 
todo  ser  vivo  es  una  máquina  encargada  de  ir  realizando  funciones  para  seguir 
viviendo.
Cuando algo falla en su interior, esto provoca alteraciones diversas y se producen las 
llamadas enfermedades.
Para que el organismo sea capaz de realizar diversas acciones, es necesario el uso 
de energía. Ésta se obtiene a través de la alimentación.
Cuando ingerimos alimentos en la dieta, el exceso de glucosa que podemos alcanzar 
en la sangre se almacena en el interior del organismo en forma de largas cadenas de 
glucosa muy ramificadas con dos tipos de enlace diferentes (α-1,4 y α-1,6) que se 
conoce con el nombre de glucógeno.
Figura 1: Molécula de glucógeno.
Este  nuevo  compuesto  es  la  reserva  de  energía  que  hay  acumulada  para  poder 
realizar las acciones correspondientes cuando se necesite.
Llegado el momento de necesitar una cantidad de energía de la cual carece, con la 
acción  de  las  enzimas1 correspondientes,  se  procede  a  degradar  el  glucógeno 
almacenado en  glucosa para así obtener ATP liberando a su vez dióxido de carbono 
y agua, un proceso conocido con el nombre de glucogenólisis.
Los lugares donde hay más acumulación de este compuesto es en el hígado y las 
células musculares, aunque también podemos encontrarlo en menor proporción en 
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otros  tejidos  como  el   cerebro  o  los  riñones.  En  el  caso  del  acumulado  en  los 
músculos,  la  energía que se obtiene con esta degradación,  será la  utilizada para 
poder  realizar  las  contracciones  musculares.  Sin  embargo,  la  obtenida  por  la 
degradación  en  el  hígado  es  la  glucosa  que  se  libera  en  la  sangre  para  poder 
mantener los niveles de glucemia.
Así podemos concluir, que los enfermos de Glucogenosis tienen un claro signo de 
hipoglucemia como consecuencia del déficit de la enzima que degrada el glucógeno y 
que en este caso por mucho glucógeno que haya no puede descomponerse para 
equilibrar los valores en sangre.
3. Glucogenosis
Existe una gran variedad de enfermedades que afectan a los seres vivos de este 
planeta. Algunas de ellas ya cuentan con un tratamiento, el cual ayuda a curar dicha 
patología o a cronificarla para mejorar la esperanza de vida sin que el desenlace esté 
tan cercano. 
No obstante, todavía hay una gran mayoría de enfermedades que no tienen cura, o al 
menos, no la necesaria para poder decir que así es. 
Además, se tiende a pensar que todas aquellas patologías de las que se habla son 
las únicas que existen y hay que buscarles un remedio para que la vida siga su curso;  
pero  no  es  así.  Hoy en  día  hay  muchas  enfermedades  de  las  cuales  no  somos 
conscientes  y  que  muy  pocas  personas  padecen.  Son  las  conocidas  como 
enfermedades raras, aquellas con una baja incidencia de población que únicamente 
afecta a 5 de cada 10000 habitantes. 
Según  las  OMS (Organización  Mundial  de  la  Salud)  actualmente  hay  unas  7000 
enfermedades consideradas como raras que afectan al 7% de la población mundial 
haciendo dicha patología crónica y degenerativa que en la gran mayoría llega a un 
mal desenlace. 
3.1 Generalidades
La  Glucogenosis,  conocida  con  otros  nombres  como  son  miopatías2 congénitas, 
enfermedades metabólicas o enfermedades genéticas es una de esas enfermedades 
raras poco conocidas que afecta al  metabolismo del  glucógeno debido a un error 
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enzimático.   Se  trata  de  un  desorden  hereditario.  Concretamente  su  origen  es 
autonómico recesivo.
Cada individuo tiene un total de 46 cromosomas, de los cuales 23 son procedentes 
del  óvulo  y  los  otros  23  del  espermatozoide.  De  los  23  procedentes  de  cada 
progenitor, 22 de ellos se les conoce con el nombre de autosomas y el restante es el 
cromosoma sexual: X en el caso se sexo femenino e Y en el masculino.
Cada cromosoma tiene un brazo corto designado "p" y un brazo largo designada "q". 
Las bandas numeradas especifican la ubicación de los miles de genes que están 
presentes en cada cromosoma.
Cuando se habla de patologías producidas por afectaciones genéticas ligadas al sexo 
puede ocurrir que esté ligada al cromosoma X, lo cual significa que únicamente el  
sexo femenino puede ser portador3 y el masculino manifestará la enfermedad al 100% 
pues éste sólo tiene un cromosoma X. Si por lo contrario la afectación se encuentra 
en el cromosoma sexual Y, la mujer será totalmente sana, pues éste cromosoma no 
forma parte de su genética y el hombre estará afectado sin la posibilidad de portarlo.
Figura 2: Esquema genética enfermedad ligada al sexo.
Esto es lo que ocurre en la Glucogenosis tipo IX, la única que se hereda mediante la  
herencia ligada al cromosoma X.
Por otro lado está la patología que se transmite de manera autonómica recesiva. Ésta 
significa  que  afecta  de  manera  igual  tanto  a  hombres  como  mujeres  porque  la 
afectación se encuentra en uno de los 22 cromosomas distinto a los sexuales y es 
necesario que ambos  genes procedentes de los progenitores estén afectados para 
que la enfermedad se manifieste.
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 Figura 3: Esquema genética enfermedad autosómica recesiva.
En condiciones normales, el glucógeno es almacenado para obtener energía; pero en 
esta  enfermedad,  no  se  metaboliza  de  manera  correcta,  lo  que  conlleva  a  una 
acumulación anormal de éste en los tejidos originando anomalías que afectan a las 
células.
Puede afectar a diferentes órganos y tejidos del cuerpo, lo que hace que haya varios  
tipos de Glucogenosis. Para ello, se ha realizado una manera generalizada y sencilla 
para poder clasificarlas:
 Glucogenosis  musculares  :  engloba  a  todas  aquellas  Glucogenosis  que 
afectan  principalmente  a  los  músculos  del  organismo  como  es  el 
esquelético y el corazón.
 Glucogenosis hepáticas  : abarca a los tipos que presentan una afectación 
hepática de una manera más marcada.
 Glucogenosis combinadas  :  incluye a las que afectan a cualquier tipo de 
órgano o músculos de manera generalizada sin tener fijación en uno en 
concreto como es el corazón, hígado, músculos y tejidos.
De todas las partes del cuerpo a las que puede atacar la acumulación de glucógeno,  
el hígado y la musculatura son las más afectadas por ser las que presentan mayor 
cantidad de glucógeno a nivel normal.
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Referente  a  la  musculatura,  llega  a  provocar  calambres,  intolerancia  a  ejercicios, 
fatiga y debilidad progresiva hasta llegar a una posible invalidez y necesitar ayuda de 
sillas de ruedas. Mientras que la afectación en el hígado produce hepatomegalias 4 e 
hipoglucemias  en  los  individuos  afectados  pues  es  ahí  donde  se  realiza  el 
metabolismo de los hidratos de carbono.
A continuación se presenta un cuadro con las diferentes Glucogenosis que hasta el 
momento se han descubierto donde se muestra el nombre de cada una, la afectación,  
el  gen  y  cromosoma afectado,  etcétera.  De  todas  ellas,  las  de  tipo  I,  II,  III  y  VI  
representan al 90% de la afectación total.
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Tipo Nombre Mutación Tipo de glucógeno Deficiencia Afectación Observaciones
0 Deficiencia glucógeno-sintetasa GYS2 (12p12.2) - Glucogeno-sintasa Hepática
Disminución glucógeno en 
hígado
Ia Enfermedad de Von 
Gierke
SLC2A2 (17q21)
Normal
Glucosa-6-fosfatasa Hepática
Renal
Disminución glucosa en 
sangreIb 6PT1 (11q23) Glucosa-6-fosfatasa translocasa
II Enfermedad de Pompe GAA (17q25.2) Normal α-1,4-glucosidasa Multiorgánica -
III Enfermedad de Cori-Forbes AGL (1p21.2)
Cadena corta 
ramificada cortas Enzima desramificante Multiorgánica
Sintomatología similar a la 
de tipo I pero más leve
IV Enfermedad de Andersen GBE1 (3p14-21)
Cadena muy 
larga sin 
ramificar
Enzima ramificante
Hepática
Bazo -
V Enfermedad de McArdle PYGM (11q13) Normal Fosforilasa Muscular
Aumento glucógeno en 
músculo
VI Enfermedad de Hers PYGL (14q21) Normal Fosforilasa del hígado
Hepática
Leucocitos -
VII Enfermedad de Tauri PFKM 1q32 Normal Fosfofructoquinasa Muscular -
VIII - PHKA1 (xp22) Normal Fosforilasa quinasa del hígado HepáticaLeucocitos -
IX Deficiencia Fosforilasa-Kinasa
PHKA2 (Xq13)
PHKG2 Normal Fosforilasa b quinasa Muscular
Asintomática cuando se 
llega a la edad adulta
X Deficiencia de Fosforilasa-Mutasa 7p12 Normal Fosfoglicerato mutasa Muscular -
XI Enfermedad de Fanconi-Biekel 11p15 Normal Lactato deshidrogenasa Muscular -
XII Defecto de la aldosa A - - β-enolasa -
Bloqueo en la fase final de 
la glucólisis
XIII - 17pter Normal Enolasa Muscular
XIV - PGM1 (1) - enzima fosfoglucomutasa - Descubierta en 2007
 
3.2. Enfermedad de Pompe
Conocida con varios  nombres como Glucogenosis  tipo  II,  enfermedad de Pompe, 
Deficiencia  Maltasa  Ácida  (AMD),  glucógeno  de  almacenamiento,  deficiencia  alfa-
glucosidasa  ácida  (GAA),  es  una  de  las  más  de  40  enfermedades  de  depósito 
lisosomal que se producen por una alteración genética.
Es una de las Glucogenosis con mayor afectación a nivel de todo el organismo, pues 
produce  alteraciones  cardíacas,  respiratorias  y  del  movimiento  al  no  degradar  de 
manera correcta el  glucógeno y hacer que éste se acumule de forma irregular en 
diferentes zonas del cuerpo.
Al observar un cadáver infantil  el cual mostraba una gran debilidad muscular y un 
agrandamiento del corazón, en 1932 en la Universidad de Utrecht, el holandés Dr. 
Joannes Pompe Cassino,  aun en su  época de estudiante,  realizó  la  autopsia  del 
cuerpo donde se veía reflejada una acumulación masiva de glucógeno en los tejidos 
corporales.
Fue entonces cuando se produjo una relación entre los síntomas del paciente infantil y 
el almacenamiento del glucógeno, consiguiendo así que en 1954 se reconociese esta 
alteración como una enfermedad de almacenamiento de glucógeno anormal  en el 
cuerpo utilizando el nombre de su descubridor: enfermedad de Pompe.
Aun  así  han  debido  pasar  aproximadamente  75  años  hasta  que,  desde  su 
descubrimiento, apareciera un tratamiento prometedor para solventar la patología.
3.2.1 Etiología
La  enfermedad  de  Pompe,  es  un  trastorno  producido  por  la  acumulación  de 
glucógeno en los lisosomas5 que afecta a todo el organismo debido a un problema en 
el  metabolismo  de  esta  sustancia.  Se  conoce  que  tiene  una  afectación  del  tipo 
progresivo, pues una vez iniciada la enfermedad va progresando a lo largo del tiempo 
empeorando poco a poco el estado del paciente.
Dicho trastorno se hereda de manera autonómica recesiva por un defecto en el gen 
GAA6 en ambos progenitores, produciendo así que un individuo pueda manifestar la 
enfermedad  causada  por  la  deficiencia  de  la  enzima  lisosomal  α-1,4glucosidasa 
también conocida como maltasa ácida, encargada de descomponer el glucógeno en 
glucosa para obtener la energía necesaria para el organismo. Si el glucógeno no es 
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capaz de ser degradado de manera correcta en los lisosomas, éste se acumula de 
manera anormal en células musculares y nerviosas produciendo así la aparición de 
los síntomas.
La deficiencia de la enzima α-1,4glucosidasa no tiene por qué ser completa (depende 
de la mutación que se presente en el gen GAA y cromosoma 17), pues hay enfermos 
que  presentan  una  función  residual  de  ésta  que  provoca  una  aparición  de  los 
síntomas más tardía, aunque la acumulación de glucógeno ya se produce desde el 
momento  del  desarrollo  fetal.  No obstante,  la  manifestación  de la  enfermedad es 
inevitable  ocasionando  una  degradación muscular  severa,  insuficiencia  cardíaca y 
respiratoria que puede llegar a ser muy grave si no se diagnostica a tipo ocasionando 
en el mayor de los casos la muerte del paciente.
    
Figura 4: Apariencia de células musculares
Se considera una enfermedad de alta gravedad pero ésta varía en función de la edad 
de inicio de la patología, el ritmo con el que esta progresa y la afectación que tiene en 
el organismo del enfermo.
Durante el transcurso de la vida, un individuo puede tener una alteración del gen GAA 
que produzca la enfermedad de Pompe, pero los síntomas pueden aparecer desde la 
misma infancia hasta la edad adulta. Es por eso, que se ha procedido a clasificar esta 
enfermedad  según  el  momento  en que  ésta  se  presenta,  como se  presenta  y  la 
afectación, dado que la edad del individuo caracteriza la forma manifestarse en cada 
persona.
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 Variante infantil  : (actividad enzimática inferior al 1%)
Tiende a ser más grave pues quiere decir que hay una carencia 
total de la enzima o prácticamente nula y la sintomatología avanza 
de manera rápida. Es una variedad donde la edad de inicio de la 
enfermedad no suele superar los dos meses de vida y el desenlace 
se  produce  pasado  los  dos  primeros  años  debido  a  un  fallo 
respiratorio o cardíaco, pues en esta variante es característica la 
afectación  del  músculo  del  corazón  produciendo  una 
cardiomegalia7.
Puede ser en algún caso, la aparición de los síntomas se produzca 
pasado el primer año de vida, donde la afectación sea más leve y 
únicamente se vea alterado el músculo esquelético. En este caso 
también se espera un final de la vida llegando como mucho a los 
20 años por causas respiratorias.
De manera generalizada podemos decir que este tipo de pacientes 
suelen presentar  un  desarrollo  motor  bastante  marcado para  su 
edad.
 Variante juvenil-adulta  : (actividad enzimática entre el 1%-20%) 
Estos  pacientes  acostumbran  a  tener  una  pequeña  actividad 
enzimática  de  la  α-1,4glucosidasa  consiguiendo  así  que  la 
enfermedad avance de una manera más variable y lenta  evitando 
la afectación cardíaca, aunque se produce una debilidad muscular, 
sobre todo a nivel lumbar, que puede ocasionar una incapacidad 
para caminar  e incluso una insuficiencia respiratoria además de 
una acumulación de glucógeno en los nervios periféricos.
Para este tipo de variante es muy normal que las complicaciones 
más  destacadas  sean  a  nivel  de  contracturas  y  problemas  de 
columna.
En referencia a la edad es muy variable, pues puede ser desde la 
primera década hasta la séptima década.
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Hay  que  dejar  claro  que  actualmente  los  pacientes  diagnosticados  con  la 
Glucogenosis tipo II disponen de un tratamiento mediante sustitución enzimática que 
ayuda a prolongar la vida.
3.2.2 Incidencia geográfica 
De  aproximadamente  las  50  patologías  con  afectación  genética  con  deficiencia 
enzima lisosomal, la Deficiencia de Maltasa Ácida es una de ellas.
La Glucogenosis tipo II  es una alteración que afecta a distintas especies animales 
entre los que se encuentran aves, peces y mamíferos. En estos últimos incluimos la 
especie  humana  y  ésta  se  ve  afectada  por  toda  la  geografía  mundial 
independientemente de la variedad de la patología y de la raza o etnia a la que se 
pertenezca.
Al tratarse de una enfermedad rara, hace que sea más complicado saber cuál es la 
frecuencia de la enfermedad en la población, pues la de inicio tardío puede no ser  
diagnosticada o confundida con otra patología existente.
Varios científicos han podido aproximar el número de enfermos llegando a ser una 
enfermedad  que  afecta  aproximadamente  a  1  de  cada  40000  nacimientos  vivos 
variando  este  número  entre  5000  y  10000  afectados  más  según  el  diagnóstico 
temprano y correcto.
Se  tiene  constancia  que  hay  afectación  en  el  sur  de  China,  Estados  Unidos  de 
Norteamérica,Taiwán, España… y que la afectación en el caso de diferentes etnias 
también varía.  Por ejemplo, en el  caso de los afroamericanos,  la incidencia de la  
variedad  infantil  es  mucho más  alta  (1:14000)  que  en el  caso  de los  caucásicos 
(1:100000). También se dice que los chinos y afroamericanos son los más afectados 
con la variedad infantil aunque no constan de datos claros.
Centrándonos en España, según datos proporcionados por la Asociación Española de 
Enfermos de Glucogenosis, Andalucía, Madrid y Murcia son las comunidades donde 
más afectados de Pompe hay.
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 Figura 5: Distribución geográfica de la Enfermedad de Pompe en España según la AEEG
Aun así, no es totalmente seguro que únicamente sean las zonas marcadas en el  
mapa las que presenten personas afectadas con esta anomalía, pues hay muchos 
puntos  que  carecen  de  especialistas  para  dar  un  diagnóstico  y  puede  que  haya 
afectados sin diagnosticar.
3.2.3 Signos y síntomas
Al considerarse una dolencia heredada, ésta está presente desde el nacimiento del 
individuo, pero eso no conlleva a que deba manifestarse justo en ese momento o 
poco después. Sin embargo, tanto los signos como los síntomas pueden aparecer 
desde la infancia hasta la edad adulta.
En general, la enfermedad está causada por el mismo problema, la deficiencia de la 
enzima que debería regular la cantidad de glucógeno en el organismo y que no es 
capaz  de  hacerlo.  No  obstante,  las  alteraciones  que  ello  provoca  son  variables 
aunque  haya  una  afectación  muscular  generalizada  o  alteraciones  respiratorias 
varias. Por ello, podemos encontrar casos con evoluciones rápidas y otros que van 
empeorando lentamente.
Como ya se ha dicho, la mayor afectación que se puede observar es la debilidad 
muscular,  sobre  todo  en  las  extremidades  ocasionando  problemas  de  movilidad. 
Además, la musculatura que está involucrada en el proceso de la respiración también 
está afectada, lo que conlleva a que un enfermo de este tipo pueda tener sensación 
de  ahogo e  incluso problemas respiratorios  en el  momento  en  que se  encuentra 
tumbado.
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Como  cada  tramo  de  edad  presenta  unos  síntomas  diversos,  a  continuación 
presentaremos una tabla con los más destacados.
VARIEDAD INFANTIL VARIEDAD JUVENIL-ADULTA
Agrandamiento del tamaño del 
corazón y debilidad del 
funcionamiento
Debilidad en extremidades, sobre todo 
en las inferiores
Flacidez muscular
- posición abierta de piernas
- musculatura facial: cara poco 
expresiva
Dolores musculares al realizar 
esfuerzos físicos
Dolor de cabeza matutinos
Dificultad para superar hitos del 
desarrollo
- gatear
- aguantar la cabeza (hipotonía)
- reptar
- sentarse
Alteraciones en la marcha
Dolores de espalda
Apnea del sueño8
Somnolencia 
Dificultad en la alimentación
- macroglosia9
- problemas de deglución
- succión débil
- disminución del peso
Dificultad respiratoria
Infecciones recurrentes del aparato respiratorio
Hepatomegalia
Disminución del rendimiento
Dificultades en la concentración
Cojera Dificultades digestivas 
Disminución  de la movilidad 
espontánea y refleja Escoliosis
10
Esplenomegalia11 Ansiedad y depresión
Retraso en el desarrollo motor Pérdida de ciertas actividades motoras alcanzadas en la niñez
En  el  caso  de  los  afectados  infantiles,  se  puede  resumir  que  hay  una  clara 
disminución  del  desarrollo  motor  puro  afectando  a  expresiones  faciales,  de 
movimiento.
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No hay que cerrar este apartado sin dejar escrito que, la pérdida de fuerza que se 
observa en los músculos de estos pacientes puede deberse a la disminución de la 
masa muscular aunque también a otros factores que actualmente no se saben cuáles 
son. No obstante, hay algunos investigadores que apunta a que los lisosomas con 
formas alargadas modificadas por la acumulación de glucógeno alteren la estructura 
organizada de los músculos y queden entre las miofibrilas que impidan realizar la 
acción contráctil.
3.2.4 Diagnóstico
Se dice que hay gran cantidad de especialistas que gestionan a los enfermos de 
Pompe, pues es una amplia afectación la que esta patología produce. Para ello, se 
ven  involucrados  unos  equipos  médicos  multidisciplinarios  como  neurólogos, 
especialistas en aparato respiratorio, fisioterapeutas... además de los responsables de 
controlar una dieta (nutricionistas), psicólogos y terapeutas ocupacionales.
Dar un diagnóstico a esta dolencia se considera complicado por la poca información 
de la que disponen los especialistas, además de que muchos de los síntomas que 
presenta esta dolencia son comunes con los de otras enfermedades y también que 
cada paciente según sea la variable infantil o tardía tiene una multitud de síntomas 
distintos. Aun así, como en todas las patologías existentes, el diagnóstico precoz es 
esencial para dar un cambio en el curso de la enfermedad.
Para ello, sería de vital importancia realizar un estudio genético a todos aquellos que 
crean  poder  ser  portadores  de  la  enfermedad,  pero  hoy  en  día  es  una  cosa 
inimaginable de realizar dado su alto coste.
Bajo  la  sospecha  clínica  de  la  Glucogenosis  tipo  II,  se  suele  realizar  un  cribado 
neonatal, aunque sólo en algunos países como Taiwán, Austria y algunos estados de 
Estados Unidos, haciendo que sea mucho más fácil el posible tratamiento.
Una vez hay evidencia, se realiza una evaluación clínica donde se realizarán distintas 
pruebas  como  las  radiografías,  electromiogramas12,  espirometría13...  además  de 
valorar la fuerza muscular y el movimiento del paciente e ir descartando otras posibles 
dolencias que puedan causar dudas a los especialistas por la semejanza de síntomas. 
Aunque si es evidente que se trata de la deficiencia de la alfa-glucosidasa, con un 
simple análisis de sangre sería suficiente para dar el diagnóstico final.
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Hay que destacar que las pruebas a realizar para obtener un diagnóstico variarán en  
función  de  la  edad  del  paciente,  pues  como  se  ha  dicho  anteriormente,  las 
afectaciones no son las mismas según el momento en que se haya echo manifiesta la 
patología.
En el caso de los bebés, es de vital importancia realizar las radiografías para poder 
estudiar el tamaño del corazón y el estado de los pulmones, ya que ésto es un signo  
característico  a  esta  edad  para  esta  dolencia.  Sin  embargo,  para  los  jóvenes  y 
adultos, al  presentar síntomas más graduales, se realizarán muchas más pruebas 
hasta dar con el resultado clave para el diagnóstico, que casi siempre será basándose 
en la debilidad muscular y la dificultad respiratoria.
A continuación realizaremos un listado de las diferentes pruebas que se realizan para 
conseguir el diagnóstico para la enfermedad de Pompe.
 Pruebas cardíacas  :  mediante radiografías de tórax, electrocardiogramas y 
ecocardiogramas,  los  especialistas  valoran  la  función  y  el  tamaño  del 
corazón ya que suele variar su tamaño cuando se trata de pacientes bebés.
 Pruebas musculares  : con la ayuda de un electromiograma, los especialistas 
miden la actividad eléctrica del músculo. Además, se tiene en cuenta los 
hitos para los más pequeños como el andar, gatear...  según la edad de 
cada uno y la debilidad muscular que se presenta al igual que la reducción 
de posibles movimientos.
También  se  realizan  biopsias  musculares  donde  se  observa  si  hay  un 
depósito de glucógeno superior a lo normal.
 Pruebas  respiratorias  :  únicamente  se  realizan  para  valorar  la  capacidad 
pulmonar que tienen estos enfermos. Sobre todo se realizan en posición 
tumbada, pues esto es clave en los enfermos de este tipo.
 Pruebas analíticas  :  realizando un análisis de una muestra de sangre, se 
identifican los niveles de sustancias diversas siendo la enzima creatinina-
cinasa la más reveladora ya que cuando se ven niveles elevados significa 
que  hay  daño  en  los  músculos,  aunque  esto  no  se  puede  considerar 
concluyente.
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Otra manera es realizar también un estudio de la actividad de la enzima 
alfa-glucosidasa  donde  deben  obtenerse  valores  por  debajo  de  la 
normalidad. Para ello se utiliza un ensayo enzimático utilizando gotas de 
sangre  seca,  cultivo  de  fibroblastos  e  incluso  linfocitos  o  leucocitos  en 
sangre.
3.2.5 Tratamiento
Desde  que  se  dio  nombre  a  la  enfermedad  hasta  que  se  encontró  un  posible 
tratamiento han debido pasar una infinidad de años.
Al reconocerse como una enfermedad rara, la investigación ha estado mucho más 
limitada, lo que ha provocado una mortalidad elevada durante décadas hasta dar con 
un posible tratamiento para este tipo de Glucogenosis.
Inicialmente, sólo se contaba con la administración de terapias paliativas, las cuales 
no curaban la enfermedad, pero sí ayudaban a atenuar los síntomas y a menguar las 
molestias que se manifestaban a lo largo de la patología sin poder remediar el fatal 
desenlace.
Entre las diferentes ayudas paliativas administradas a los pacientes afectados de este 
tipo  de  Glucogenosis  se  encontraba  los  diuréticos  y  β-bloqueantes  para  todos 
aquellos  con  afectaciones  cardíacas  pudiendo  prolongar  la  vida  ligeramente;  la 
variación en la dieta disminuyendo el consumo de hidratos de carbono y haciéndolas 
hiperproteicas ayudándose de suplementos vitamínicos para poder retardar lo máximo 
posible  la  inminente  acumulación  de  glucógeno  en  el  organismo;  la  ayuda  de 
respiración  asistida  mediante  ventilación  invasiva  o  no  invasiva  como  la 
traqueotomía14 o  el  uso  de  una  máquina  que  mantiene  las  vías  abiertas  sin 
administrar más oxígeno del necesario dado que ahí no está el problema, sino que la 
incapacidad está en la inhalación y exhalación del aire de manera correcta; etc.
Todos y cada uno de las diferentes ayudas paliativas son importantes porque no hay 
un paciente que sea igual a otro. Por ello, hay que dejar claro que de todas las ayudas 
que se les facilitan, la que más importancia debe tener es la prevención al máximo de 
las infecciones respiratorias porque suelen dejar muchas secuelas a diferentes niveles 
que son irreversibles.
A medida que se fue avanzando en la investigación, los expertos lograron desarrollar  
un  tratamiento,  actualmente  el  único  con  resultados  prometedores,  que  logró 
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prolongar  la  vida  de  los  enfermos  porque  ralentiza  la  enfermedad  y  mejora  los 
síntomas  cuando  la  administración  de  dicho  medicamento  se  realiza  de  manera 
temprana; es decir, en las primeras fases. Aun así, hay que destacar que no es un 
tratamiento definitivo pues también presenta algunos efectos adversos y no consigue 
frenar el curso de la enfermedad de manera definitiva. Esta terapia se conoce como 
terapia de reemplazo enzimático o terapia de sustitución enzimática (ERT).
La ERT como su nombre indica es una terapia de reemplazo enzimático con la GAA 
(alfa-1,4glucosidasa) recombinante humana generada  a partir de células CHO; unas 
células procedentes del ovario de hámster chino. 
El objetivo de esta terapia es administrar una enzima obtenida mediante ingeniería 
genética que sustituya la enzima ausente o en bajo rendimiento y ayude a eliminar el 
glucógeno almacenado en los lisosomas celulares que producen la enfermedad de 
Pompe y mantener las células musculares vivas. 
Para  ello,  se  administra  un  fármaco  conocido  como  Myozyme,  mediante  vía 
intravenosa cada dos semanas en una cantidad variable según el paciente, dado que 
aún no se puede establecer la dosis exacta y se sigue estudiando.
Este medicamento, que deberá utilizarse de por vida en los afectados una vez iniciado 
el  tratamiento,  se  introduce  en  el  interior  del  organismo  a  un  ritmo  lento  con 
incremento gradual cada 30 minutos aproximadamente para minimizar el riesgo de 
producir reacciones adversas.
El cuadro que mostramos a continuación muestra las posibles reacciones adversas 
que se pueden producir al administrar el medicamento, los factores que producen un 
mal pronóstico al tratamiento con este fármaco y las limitaciones este tratamiento.
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Reacciones adversas a la ERT Mal pronóstico para la ERT
Erupciones cutáneas CRIM -15
Espasmo bronquial Ciertas mutaciones genéticas
Congestiones Alta afectación muscular
Taquicardias Alta afectación cardíaca
Náuseas y fiebre Poca posibilidad de seguimiento
Restricciones a la ERT Enfermedad muy avanzada
Embarazo y lactancia Deseo del paciente
* En el caso de CRIM negativo, el cuerpo fabrica anticuerpos IgG anti-rhGAA debido a que en su  
organismo es una sustancia extraña.  Por ello,  hay que prestar mucha atención a este tipo de 
pacientes. Sin embargo, en el CRIM positivo16, como ya hay una pequeña segregación de GAA es 
más complicado que este fenómeno se produzca. Es por eso que éstos últimos reaccionan de  
menor  manera  al  tratamiento,  aunque  en  ambos  casos  se  desarrollan  anticuerpos  ante  la 
administración de la enzima.
Aunque los beneficios una vez iniciado el proceso no siempre son inmediatos, se ha 
podido obtener las siguientes mejoras:
 Disminución del tamaño del corazón hasta la normalidad en la variedad infantil.
 Mejora en la afectación muscular hasta eliminar las ptosis17 que se producían si 
aumentaban la dosis en el tratamiento.
 Mejora la afectación hepática que producen algunos enfermos en esta variante 
de Glucogenosis.
 Aumenta considerablemente la esperanza de vida, sobre todo si el inicio del 
tratamiento se realiza rápidamente.
 Detiene de forma notable el acúmulo de glucógeno si la ERT se da de manera 
precoz.
Por ello, es muy importante iniciar el tratamiento lo antes posible una vez realizado el 
diagnóstico.
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No obstante, todos estos beneficios no han sido iguales para los enfermos a los que 
se les ha administrado el fármaco. Lamentablemente,  algunos han perdido la batalla 
y otros no han conseguido todas las mejoras deseadas por ellos y los especialistas 
que  los  tratan.  Esto  ocurre  porque  hay  ciertas  limitaciones  que  tiene  aún  el 
tratamiento. Dificultades que impiden a la enzima penetrar de forma correcta y realizar  
la función en el músculo esquelético. Es por ello que hoy en día se sigue haciendo 
investigación para conseguir una mejora para esta terapia.
 3.2.5.1 Un poco de historia
Aunque las primeras administraciones de alfa-glucosidasa recombinante se produjera 
en 1965, no fue hasta finales de los años noventa cuando se realizaron los primeros 
ensayos para encontrar un fármaco para curar esta enfermedad. Concretamente fue 
el  1998 en la Universidad Erasmus de Rótterdam bajo la dirección del  Dr.  Arnold  
Reuser y la farmacéutica Pharming obteniendo así la enzima a través de la leche de 
conejos transgénicos.
No mucho después se realizó otro experimento en Estados Unidos con un producto 
proveniente de células CHO, unas células provenientes de ovarios de hámster chino 
(Chinese Hamster Ovary) bajo la supervisión de Synpac.
Finalmente, en el 2000, la compañía farmacéutica Genzyme consiguió la producción 
del medicamento mediante las células CHO aunque realizó algunas modificaciones y 
sus derechos de comercialización.
Aunque se  intentaron hacer  otros  ensayos  a  partir  del  mismo material  inicial,  los 
resultados  no  fueron  tan  prometedores  o  no  se  consiguió  realizarlos  en  seres 
humanos lo que provocó que en 2006 se aprobara el uso comercial bajo el nombre de 
Myozyme  impulsado por  Genzyme y  fuera  aprobado por  la  FDA (Food and Drug 
Administrarion) de Estados Unidos en abril del mismo año.
3.2.5.2 Posibles terapias futuras 
Aun  teniendo  ya  un  tratamiento  prometedor  para  la  enfermedad  de  Pompe,  los 
científicos no dejan de buscar otro tipo de terapia que de mejor resultado además de  
intentar mejorar la ERT para obtener efectos más positivos. Por ello, actualmente se 
está investigando sobre las terapias génicas y terapias con chaperonas.
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Los ensayos de las terapias génicas se han desarrollado actualmente en animales 
introduciendo un gen encargado de codificar la enzima deficiente proporcionando una 
corrección del defecto de manera duradera y así conseguir la cura definitiva de la 
enfermedad.
Para todo ello se han utilizado virus adeno-asociados (virus que se encuentran dentro 
del ADN humano que no producen ningún tipo de patologías) para poder infectar las 
células  necesarias  para  que  se  genera  la  acción  de  sintetizar  la  enzima  1,4- 
glucosidasa.
Al obtener resultados prometedores donde se logró la absorción del gen en el hígado 
y éste se encargó de sintetizar la enzima y distribuirla por todo el cuerpo y evitar una 
respuesta inmunológica, se produjo a realizar un ensayo clínico en seres humanos 
bajo la supervisión del Dr.Martiniuk del New Cork University Medical Center en el año 
1996 del cual no hubo éxito.
Sin embargo, un tiempo después, concretamente en 2010, la FDA aprobó otro ensayo  
clínico en la Universidad de Florida dirigido por el equipo del Dr. Barry Byrne y que 
aún ahora está en desarrollo de la segunda fase con el objetivo de eliminar o reducir  
la dependencia a los pacientes infantiles a las respiraciones asistidas introduciendo 
directamente el gen en el músculo del diafragma.
Las terapias con chaperonas18 sólo serían útiles para aquellas personas que sufren 
algún tipo de mutación donde las proteínas presentan un plegamiento erróneo en la 
estructura produciendo una alteración en el medio de la célula. Con esta molécula se  
conseguiría normalizar la actividad biológica de la enzima alterada.
Para ello se administraría un fármaco de administración oral que actualmente está en 
ensayo clínico por la farmacéutica Amicus Therapeutics.
Otro  tipo  de  terapia  que  también  ha  sido  estudiada  pero  que  todavía  carece  de 
fármaco es la terapia de inhibición de sustrato. Con ella se dispone a reducir una gran 
cantidad de glucógeno antes de que sea absorbida por los lisosomas consiguiendo 
así que la enfermedad de Pompe se ralentice.
Finalmente hay que hablar de la regeneración de tejidos, una técnica estudiada para 
poder  tratar  los  músculos  dañados  por  la  enfermedad,  aun  habiendo  estado  en 
tratamiento con otras terapias, utilizando las células madre adultas extraídas de la 
médula ósea u otros tejidos del organismo. Puede que administremos la ERT pero el 
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daño producido en los músculos por el almacenamiento excesivo de glucógeno no es 
reversible ya que si ocurre una ruptura del lisosoma se produce una posterior muerte  
celular.
Hay que dejar constancia también de numerosas terapias que se han intentado llevar 
a cabo pero sin mucho éxito hasta el momento como es el caso del trasplante de 
médula  ósea,  y  de  las  que  actualmente  dan  apoyo  a  las  actualmente  en 
funcionamiento debido a la progresión de la enfermedad:
 Asistencia respiratoria sobre todo durante la noche o traqueotomías
 Fisioterapia: para fortalecer los músculos y mantener una amplia movilidad
 Utilización  de  objetos  de  soporte  como  andadores  para  mejorar  la 
estabilidad
 Cirugías por roturas o deformidades
 Dietistas para controlar la nutrición y el peso
4.  Disfunciones visuales
Un porcentaje bastante elevado de la población presenta algún tipo de afectación 
refractiva ocular ya  sea miopía, hipermetropía o astigmatismo. Un porcentaje más 
pequeño nos muestra las alteraciones a nivel de motilidad y desviaciones oculares.
Es  importante  tener  constancia  de  todas  aquellas  alteraciones  que  se  puedan 
padecer,  pues  un gran número de  ellas  pueden  remediarse  y  así  evitar  posibles 
problemas de visión a largo plazo.
En el caso de los niños, un diagnóstico precoz a nivel refractivo es importante para 
evitar una posible ambliopía, lo que vulgarmente se conoce como ojo vago. 
4.1  Disfunciones refractivas
Los errores refractivos son aquellos que como consecuencia de una forma anormal o 
tamaño del ojo no nos permiten enfocar en la retina aquello que vemos. Este defecto  
nos provoca una visión borrosa, picazón, tensión ocular, dolor de cabeza, entre otros 
y una vez solventado el problema desaparecen.
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            4.1.1 Miopía
La  miopía  causa  borrosidad  en  visión  lejana  como  consecuencia  de  un  ojo  muy 
potente o que presenta un tamaño superior a lo normal (más de 60 dioptrías o 24mm 
de longitud); provocando así que se enfoque por delante de la retina.
Figura 6: Esquema de ojo miope.
            4.1.2 Hipermetropía
La hipermetropía causa borrosidad en visión lejana y próxima como consecuencia de 
tener  un  ojo  de  menor  tamaño a lo  normal  o  con menor  potencia  (menos de 60 
dioptrías o 24mm de longitud). Así pues, el punto de enfoque, en vez de producirse  
correctamente en la retina, se lleva a cabo por detrás de ésta.
Figura 7: Esquema de ojo hipermétrope.
            4.1.3 Astigmatismo
Responsable  de  la  deformación  de  las  imágenes  como  consecuencia  de  que  la 
córnea no es regular y por tanto tiene una curvatura diferente en los meridianos que 
la forman que produce que los rayos de luz incidentes no puedan enfocarse en el 
mismo punto del ojo.
Figura 8: Esquema de ojo astigmático.
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4.2 Motilidad Ocular
La  posición  de  los  globos  oculares  está  situada  en  el  interior  de  las  cavidades 
orbitarias, un hueco óseo formado por diferentes huesos planos.
En el interior de la cavidad encontramos grasa, lo que ayuda a mantener los ojos en 
una posición y evitar así los posibles traumatismos con los huesos. Además, también 
encontramos los seis músculos extraoculares capaces de dar movimientos completos 
de los ojos y que se relajan y contraen teniendo en cuenta el ojo opuesto para realizar  
el movimiento deseado.
Figura 9: Esquema de los músculos extraoculares.
Cuatro de los seis músculos extraoculares se conocen con el nombre de rectos. Son 
músculos que tienen su origen en el tendón de Zinn, localizado en el vértice de la  
órbita,  y se inserta finalmente en el  ecuador de la esclerótica obteniendo así una 
acción vertical u horizontal en el momento que se contraen.
Los otros dos músculos restantes se conocen con el nombre de oblicuos. A diferencia 
de los rectos, ambos se insertan por detrás del ecuador, pero únicamente el oblicuo 
inferior varía el lugar de inicio al suelo de la órbita. Así pues, los movimientos que 
pueden desempeñar son varios pero los principales son las torsiones.
Para poder desempeñar la función requerida, se necesita de un impulso nervioso el  
cual viene dado por distintos pares craneales según el músculo necesario.
 III par (nervio ocular común)  : recto superior, recto inferior, recto nasal, oblicuo 
inferior.
 IV par (nervio troclear o patético)  : oblicuo superior.
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 VI par (nervio abducens o motor ocular externo)  : recto temporal.
Aunque  ambos  ojos  deban  realizar  las  acciones  en  conjunto,  los  movimientos 
oculares se pueden clasificar de diferentes maneras diferentes: teniendo en cuenta 
únicamente uno de los ojos o la acción de ambos ojos a la vez.
Se  conoce  con  el  nombre  de  ducción  a  la  acción  que  realiza  el  ojo  de  manera 
monocular. 
Músculo Acción primaria Acción secundaria Acción terciaria
Recto Nasal (RN) Aducción
Recto Temporal (RT) Abducción
Recto inferior (RI) Infraducción Excicloducción Aducción
Recto superior (RS) Supraducción Incicloducción Aducción
Oblicuo inferior (OI) Excicloducción Supraducción Abducción
Oblicuo superior (OS) Incicloducción Infraducción Abducción
Para realizar este tipo de movimiento se tiene en cuenta una ley conocida con el 
nombre de ley de Sherrington la cual dice que al aumentar el estímulo de uno de los 
músculos y la  contracción de éste,  la acción se acompaña de la  disminución del 
estímulo y la relajación de su antagonista19 en la misma proporción.
Figura 10: Ley de Sherrington.
En el caso de las versiones, se tienen en cuenta el movimiento de ambos ojos a la par 
teniendo la misma dirección simétrica y sincronizada.
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En este caso, se cumple la ley conocida como ley de Hering donde habla del flujo 
nervioso que recibe cada músculo. Nos explica que el flujo que recibe uno de los 
músculos,  su  sinergista20 contralateral  recibirá  el  mismo  flujo  nervioso  de  mismo 
calibre.
Figura 12: Ley de Hering
Finalmente  hablamos de las vergencias.  Son movimientos  que también tienen en 
cuenta ambos ojos igual que las versiones pero con la diferencia de que en este caso, 
la dirección es opuesta. Son lo que conocemos cono divergencia y convergencia.
Figura 13: Esquema de vergencias.
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Ambos ojos deben ir coordinados y tener un paralelismo en los ejes visuales para 
poder  establecer  una  misma  imagen  en  el  cerebro  y  conseguir  así  una  visión 
tridimensional.
Cuando esto no ocurre,  se observan los estrabismos y  diversos problemas en la 
coordinación de los dos ojos que pueden ocasionar molestias que posteriormente no 
tengan solución. Es por esto, que un examen visual a tiempo siempre ayuda a un 
diagnóstico precoz.
Los movimientos oculares se pueden utilizar para diversas funciones: mantener la 
mirada sobre un punto, desplazar la mirada... En este caso, hablaremos brevemente 
de los que afectan al desplazamiento de la mirada. Éstos son los que nos permite 
mantener  la  atención  sobre  un  foco  de  interés  sin  mover  la  postura  corporal  y 
únicamente variando la posición de los ojos.
4.2.1 Movimientos de seguimiento
Como su propio nombre indica, los movimientos de seguimiento son aquellos que 
realizamos  cuando  buscamos  un  objeto  en  concreto.  Para  ello,  mantenemos  la 
cabeza  quieta  y  debemos  tener  una  buena  relación  con  todos  los  músculos 
extraoculares. Si alguno de los seis músculos está alterado por algún motivo, este 
movimiento no cumplirá con los requisitos deseados.
Se dice que un buen movimiento de seguimiento se da cuando se cumple las siglas 
SPEC, esto indica que sea suaves,  precisos,  extensos y completos en las nueve 
posiciones de mirada diferentes. Así pues se procede a un movimiento realizado de 
manera binocular que se conoce como “la hache ancha”.
4.2.2 Movimientos sacádicos
Son movimientos sacádicos el conjunto de saltos que realiza el ojo entre diferentes 
puntos de fijación,  por  ejemplo,  cuando se lee.  No leemos letra  a letra,  sino que 
procedemos a mirar sílaba a sílaba e incluso de inicio a fin o de palabra a palabra 
consiguiendo así una mejor calidad en la velocidad lectora.
Hay dos tipos de movimientos sacádicos,  los de gran amplitud y los de pequeña 
amplitud.  Los de pequeña amplitud  son los utilizados en la  lectura  y  la  escritura, 
mientras que los de gran amplitud sirven para cambiar la fijación de un objeto a otro 
separados a una distancia determinada.
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4.3 Acomodación
En el interior de los globos oculares se encuentra una lente conocida como cristalino. 
Gracias a esta lente,  se tiene la  capacidad de mantener los objetos enfocados a 
distancias cortas. 
En el caso de que se varíe el punto de enfoque, el cambio se realizará de manera 
rápida y sin perder la nitidez en ningún momento. Esta acción nos la permite realizar 
la flexibilidad acomodativa.
Si se presentan signos, síntomas y reacciones como las nombradas a continuación, 
se puede sospechar de un posible problema visual relacionada con este factor.
 Tensión cervical
 Fotofobia
 Lagrimeo
 Cefaleas
 Visión borrosa de cerca
 Pérdida de la atención y concentración cuando se lee
Bajo la sospecha de alguna alteración ocasionada por la acomodación, se procederá 
a un examen visual donde se le realizarán un conjunto de pruebas para corroborar o  
descartar  el diagnóstico donde se valorará la consistencia y dinámica de la respuesta 
acomodativa.
Las pruebas básicas a realizar serán: amplitud acomodativa, Acomodación Relativa 
Negativa (ARN), Acomodación Relativa Positiva (ARP), flexibilidad acomodativa.
4.4 Binocularidad
Para  tener  una buena  visión  binocular,  las  imágenes producidas por  ambos  ojos 
deben integrarse neurofisiológicamente gracias a la buena coordinación y alineación 
de ambos ojos sobre el objeto que se está fijando. Cuando esto no se produce de 
manera correcta,  el  individuo puede presentar tales síntomas,  signos y conductas 
como:
 La diplopía ocasional
 Falta de concentración
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 Movimiento de las letras
 Dolor de cabeza cuando se realizan tareas en visión próxima.
 Postura inadecuada acortando de manera excesiva la distancia entre 
los ojos y el papel.
 Posibilidad de desviar un ojo sobre todo si hay cansancio o taparlo 
para evitar la molestia que ocasionan los dos ojos a la vez.
 Dificultad lectora a la hora de seguir un texto.
Si  en  algún  momento  se  sospecha  de  un  posible  problema,  en  el  examen  para 
evaluarlo se llevarán a cabo pruebas tanto del estado motor como sensorial. Para ello 
se  realizan  pruebas  donde  se  puedan  percibir  alteraciones  manifiestas  o  no 
manifiestas.
En las manifiestas se encontrará cualquier tipo de estrabismo ya sea comitante o 
incomitante;  mientas  que  en  las  no  manifiestas  o  latentes  se  pueden  detectar 
anomalías desde insuficiencias y excesos de convergencia para distancias próximas 
como  insuficiencias  y  excesos  de  divergencias  para  distancias  lejanas.  Además 
también  se  encuentran  alteraciones  a  cualquier  distancia  como  las  endoforias  y 
exoforias básicas o las fusiones inestables.
Las  pruebas  que  se  realizan  en  este  tipo  de  examen  para  descartar  cualquier 
anormalidad son las siguientes:
Estado Motor Estado Sensorial
Cover Test Percepción simultánea: Maddox
Punto Próximo de Convergencia Fusión plana: Luces de Worth o 
filtro rojo
Medida de forias
Estereopsis
Medida de vergencias fusionales 
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5. Objetivos
Detectar  si  hay  alguna  afectación  a  nivel  visual  en  la  Glucogenosis  Tipo  II  o 
enfermedad de Pompe.
Evaluar las habilidades visuales (agudeza visual, refracción ocular, motilidad ocular,  
acomodación,  visión  binocular,  visión  del  color  y  salud  ocular)  de  las  personas 
afectadas por  esta  dolencia en  una prueba piloto  realizada en el  V Congreso de 
Enfermos de Glucogenosis que se realizó del 4 al 7 de junio del 2014.
6. Estudio Piloto
Durante el 4 al 7 de junio de 2014, dos voluntarias junto con un miembro docente de 
la  Facultad de Óptica y Optometría  de Terrassa,   fueron invitados al  V Congreso 
Internacional de Glucogenosis realizado en la Universidad  Autónoma de Bellaterra 
para proceder a  la realización de un pequeño análisis visual y poder detectar alguna  
anomalía visual que los participantes tuvieran. 
  6.1 Participantes
Durante la duración del congreso, todos los visitantes afectados por la patología y sus 
familiares que previamente fueron apuntados en una lista, aceptaron a pasar por las 
manos  de  los  especialistas  visuales  allí  presentes  para  realizar  una  batería  de 
pruebas y observar así un indicio de afectación ocular.
En ningún momento se tuvo en cuenta la edad o sexo de los participantes pues, la 
enfermedad de la Glucogenosis no tiene en cuenta ninguno de estos parámetros. Así 
pues, se procedió a realizar las diferentes pruebas a todos aquellos que se prestaron 
voluntarios.
Finalmente, para poder realizar el proyecto, se ha excluido a los participantes que no 
presentan ningún tipo de Glucogenosis y a aquellos que no han podido responder con 
claridad al test inicial.
 6.2 Instrumentos y pruebas realizadas
Para  poder  realizar  la  batería  de  pruebas  a  los  voluntarios  participantes  se  ha 
utilizado el material siguiente:
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Estado Refractivo Visión Binocular
- Optotipo de AV en visión 
lejana
- Optotipo de AV en visión 
próxima
- Agujero Estenopeico
- Caja de pruebas
- Retinoscopio
- Frontofocómetro
- Autorefractómetro
Cover test Optotipos VL/VP y oclusor
Fusión Luces de Worth y gafas anaglíficas
Medida de forias Carta de Thorington
PPC Regla y puntero
Flexibilidad 
Acomodativa
Flipper ±2,00 y cronómetro
Estereopsis TNO y gafas anaglíficas
Motilidad Ocular Salud Ocular
Sacádicos Palos o 
bolas de 
Wolff
Visión del color Test Ishihara
Seguimientos Estado pupilar Luz puntual
 6.3 Procedimiento del cribado
Únicamente es necesario valorar a los enfermos de Glucogenosis y especialmente 
con los de tipo Pompe. Sin embargo, las pruebas se le realizaron a todos aquellos 
que desearon pasar por las manos de los especialistas allí destinados.
Para  ello  se  procedió  a  realizar  un  listado  con  los  nombres  de  todos  aquellos 
participantes en el Congreso que voluntariamente quisieran realizarse la batería de 
pruebas preparadas.
El lugar destinado para dichas pruebas fue un despacho situado en el mismo edificio 
donde se realizaba el evento, en el cual distribuimos de una manera cómoda y eficaz 
los instrumentos para realizar todas las pruebas de una manera ordenada.
Inicialmente, se le proporcionaba a cada usuario un informe donde se debía rellenar 
los datos personales y dejar constancia del tipo de enfermedad que presentaban a 
igual que la medicación a la que les habían sometido. 
Seguidamente,  debían  marcar  con  una  escala  de  Siempre,  Nunca,  A  veces,  si  
padecían alguno de los signos o síntomas allí mencionados.
Finalmente, se les sometía a la batería de pruebas preparada teniendo en cuenta la 
edad de  cada  individuo pues a  los  jóvenes  hasta  20 años  se  les  sometía  a  las 
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diferentes  pruebas  acomodativas  y  los  menores  de  edad  siempre  estaban 
acompañados por los progenitores o tutores.
La distribución  del  espacio  que se  proporcionó fue  en dos estaciones de trabajo 
distintas. La primera donde se realizaban las pruebas de acomodación, motilidad y de 
más; y la segunda estación donde se valoraba el estado refractivo del  voluntario.  
Únicamente hubo dos zonas diferentes por la limitación del espacio, la restricción del 
personal  que  realizaba  las  pruebas  y  por  algunas  dificultades  de  movilidad  que 
presentaba alguno de los individuos que se evaluaban.
- Primera estación
 Anamnesis  : diferentes preguntas que se le realiza al individuo para 
poder valorar los posibles problemas de salud que presenta al igual que 
algunas molestias visuales que puede tener. También se tiene en cuenta si 
en  alguna  ocasión  se  ha  realizado  alguna  revisión  visual  en  algún 
momento.
 Frontofocómetro  : utilizado para poder saber cuál es la graduación 
que lleva prescrita en la gafa si actualmente usa.
 Fusión  : colocamos las luces de Worth a unos 40cm y le pedimos al 
usuario,  que previamente se ha colocado las gafas anaglíficas, cuantas 
luces ve y de qué color son. Debe ser capaz de ver cuatro luces; una roja, 
dos verdes y una de color mixto. 
Figura 13: Luces de Worth.
 Punto  Próximo de Convergencia (PPC)  :  se  coloca un estímulo  o 
puntero a una distancia del voluntario y sin perder la fijación que ejerce 
sobre él se le va acercando hacia la nariz. Él debe indicar el momento en 
que  se  le  desdobla  la  imagen  y  cuando  vuelve  a  ver  una  sola.  El 
examinador no dejará de mirar los ojos del paciente en ningún momento 
para así tener constancia de si existe alguna desviación en el momento de 
realizar  la  prueba por  lo  que no vería  doble en ningún caso dado que 
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suprimiría la visión del ojo desviado. En cualquier caso se apuntará el valor 
de Ruptura y recuperación y si no hay desdoblamiento de la imagen se 
procede a apuntar HLN (hasta la nariz).
 Flexibilidad Acomodativa  : utilizando un test en visión próxima a unos 
40cm  aproximadamente,  se  utilizará  un  flipper  de  ±2,00D  de  manera 
binocular. El usuario deberá avisar cuando sea capaz de ver de manera 
nítida el  test  previo  cuando se le  coloque una de las lentes de manera 
alternante en el  trascurso de un minuto. Se deberá obtener un valor de 
12cpm. Si no es el caso, se valorará la prueba de manera monocular.
Figura 14: Flippers acomodativos.
 Estereopsis  : con la ayuda del test de TNO colocado a 40cm y con 
las gafas anaglíficas colocadas, en individuo debe ser capaz de percibir 
hacia  donde  se  encuentra  la  apertura  que  presenta  el  círculo.  En  el 
momento que ya no sea capaz de percibir la figura, se apuntará el valor 
que marca la última lámina que ha sido capaz de ver.
 Seguimientos  :  se  coloca  un  puntero  a  unos  40cm  y  procede  a 
realizar  un  movimiento  conocido  como  “la  hache  ancha”  mientras  el 
individuo debe seguirlo sin mover la cabeza. En esta prueba se valora que 
el movimiento sea suave, preciso, extensos y completos (SPEC)
 Sacádicos  :  el  individuo  debe  ir  manteniendo  la  fijación  de  dos 
estímulos  de  manera  aleatoria  situados  a  40cm  y  separados  entre  sí 
mientras  que  la  distancia  entre  ambos  estímulos  va  variando.  Hay  que 
apuntar  cualquier  tipo  de  regresión  o  pérdida  de  fijación  que  se  haya  
observado.  En  cualquier  caso  debe  mantener  la  posición  de  la  cabeza 
estática.
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 Visión del color  : se procede a realizar la prueba con la utilización del 
test de Ishihara de manera monocular. Debe ir diciendo en voz alta todos 
los  números  que  salen  en  las  láminas.  Cualquier  error  puede  resultar 
alguna alteración en la visión del color. 
Figura 15: Test de Ishihara.
 Estado pupilar  : con la ayuda de una luz puntual se deberá tener en 
cuenta la PIRLA de las pupilas.
- Segunda estación:
 Autorefractómetro  : se coloca al individuo de manera correcta frente 
a la máquina y se procede a la medida refractiva rápidamente.
 Cover  Test  :  se  realiza  tanto  en  visión  lejana  como  próxima.  El 
individuo  deberá  mantener  la  mirada  fija  en  el  punto  que  se  le  haya 
indicado previamente mientras  que el  especialista,  con la  ayuda  de un 
oclusor,  realizará  la  prueba  tapando  y  destapando  los  ojos  con  su 
procedimiento habitual y anotará si se ha observado alguna foria o tropia y 
si es el caso, si esta es constante, alternante o intermitente.
 Agudeza visual  : se realiza en visión lejana (optotipo colocado a 6m) 
y próxima (optotipo colocado a 40cm) de manera monocular y binocular 
con la ayuda de un oclusor.
 Retinoscopía  : con la ayuda del retinoscopio y la caja de pruebas se 
realiza la medida de la refracción de manera objetiva.
 Subjetivo  :  variamos las lentes de la gafa de prueba hasta que la 
persona consiga obtener la mejor agudeza visual posible.
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Una vez realizado todo, se procedió a realizar unos informes detallados para cada 
miembro participante, el cual se le envió, donde había constancia de una pequeña 
información teórica sobre la visión y los resultados obtenidos de su examen.
Se  debería  haber  realizado  unas  pruebas  más  exhaustivas  a  posteriori  a  todos 
aquellos que mostraran claramente alguna alteración considerada importante para 
este proyecto pero por diferentes causas no pudo ser. Así pues, se procedió a realizar 
el análisis con las obtenidas únicamente en el Congreso.
 6.4 Temporalización
Proceder a la realización de un proyecto, implica mantener una clara organización 
para  conseguir  obtener  el  resultado  deseado.  A  continuación  mostraremos  los 
periodos  de tiempo que se  ha dedicado para  obtener  la  información  necesaria  y 
proceder a la realización de este proyecto piloto.
- Periodo de busca de información: junio 2014 - abril 2015
- Procedimiento del cribado: 4 - 7 junio 2014
- Realización de informes: octubre - noviembre 2014
- Entrega de informes: noviembre 2014
- Redacción del marco teórico: setiembre 2014 – mayo 2015
- Estudio de los resultados obtenidos: mayo 2015
- Preparación de la presentación oral: junio 2015
 6.5 Análisis de los resultados
El grupo examinado consta de una total de 37 individuos de los cuales únicamente 26 
presentan algún tipo de Glucogenosis.
Por tanto, únicamente se tuvieron en cuenta los resultados de estos 26. No obstante,  
al  tratarse de un estudio sobre la afectación del  tipo II,  la muestra examinada se 
redujo considerablemente a 6 hombres y 6 mujeres de los cuales sólo 1 pertenecía al 
grupo de la variedad infantil, es decir, la mayoría de los presentes tenían una edad 
que  comprendía  entre  los  40  y  65  años  que  habían  manifestado  la  enfermedad 
durante la edad adulta. Mientras que había un grupo mucho más reducido de tres 
voluntarios de entre 4 y 14 años, pero sólo uno de ellos había manifestado la edad 
pocos meses después de su nacimiento formando parte de la variedad infantil.
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6.5.1 Análisis del cuestionario
El  cuestionario  constaba  de  14  preguntas  [anexo  2]  donde  debían  marcar  las 
respuestas de SÍ, A VECES o NO según la sintomatología que padecen. 
Los resultados que se reflejan en los siguientes gráficos se han obtenido gracias a las 
respuestas de todos los afectados con algún tipo de Glucogenosis. Sin embargo, dos 
de los afectados,  dada su corta edad,  ha sido imposible  detectar  cuales eran las 
respuestas para las preguntas planteadas y por tanto ha sido excluidas de esta parte. 
Así pues, los individuos partícipes para el cuestionario han sido 24.
Gráfico 1: Resultados del cuestionario de todos los afectados de Glucogenosis.
Se  puede  observar  que  el  mayor  porcentaje  que  se  obtiene  es  en  la  respuesta 
negativa para todas y cada una de las cuestiones planteadas. Sin embargo, se puede 
apreciar  que  un  porcentaje  superior  al  30% expresa  que  en  ocasiones  presenta 
cefaleas siguiendo sensación de escozor en los ojos.
Como respuesta afirmativa,  se observa que hay un 12% de afectados que afirma 
distraerse cuando está leyendo  al igual que el 22% padece de molestias con la luz.
Facultat d’Òptica i Optometria de Terrassa
©  Universitat Politècnica de Catalunya, año 2015. Todos los derechos reservados. 48
 Gráfico 2: Resultados del cuestionario de los enfermos con Glucogenosis tipo II.
Las respuestas obtenidas son casi prácticamente iguales que en el gráfico anterior 
mostrando la mayor molestia en las cefaleas. Sin embargo, a los afectados con este  
tipo  de  Glucogenosis  ya  nos hacen referencias  más  notables  como molestias  en 
visión próxima  respecto a visión borrosa y cansancio ocular (alrededor del 20%) y 
también presencia de fotofobia (18%).
6.5.2 Análisis de resultados
Únicamente  se  ha  tenido  en  cuenta  la  edad  del  individuo  para  realizar  o  no  las 
pruebas acomodativas. El resto de las pruebas se realizó con normalidad a cada uno 
de los voluntarios.
En el gráfico que se observa a continuación se presenta por separado cada una de 
las pruebas y se clasifican por los diferentes tipos de Glucogenosis que se vieron en e 
Congreso. Sólo se obtuvieron resultados de estos cinco tipos y uno que no se ha 
podido saber aún por que tipo está afectado (otros).
Los resultados reflejados han referencia a los valores anómalos para las pruebas.
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 Gráfico 3: Resultados anómalos de todos los voluntarios para todas las pruebas realizadas. 
Como se puede ver en el gráfico, la mayor afectación que se observa en general es a 
nivel refractivo, seguido de un considerado problema con la visión estereoscópica y 
en los movimientos oculares tanto de seguimiento como sacádicos.
A  continuación  se  muestran  los  gráficos  obtenidos  para  los  afectados  con  la 
Glucogenosis tipo II.
Los valores que se muestran hacen referencia a alteraciones en los resultados de las 
pruebas realizadas.
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 Gráfico 4: Resultados anómalos de los afectados con Pompe para todas las pruebas 
realizadas.
Como se puede observar, las pruebas de acomodación, pupilas y punto próximo de 
convergencia no salen reflejadas en el gráfico pues para estos enfermos no se ha 
obtenido ningún valor fuera de la normalidad.
Valorando los resultados que muestra el gráfico, un 23% de los afectados por Pompe 
examinados, presentan ligeros problemas con la estereopsis obteniendo valores entre 
los 480” y los 60”. 
También se ven reflejadas alteraciones de forias en el 19% de los examinados.
Otra  afectación  significativa  es  el  21%  que  presenta  alteración  en  los  sacádicos 
seguramente  debido  a  los  problemas  de  musculatura  que  estos  pacientes 
manifiestan.
Lo  mismo ocurre  con  los  movimientos  de  seguimiento  presentes  en  4  de  los  12 
pacientes examinados que presentan Glucogenosis tipo II. Aunque éstos únicamente 
ven afectados que no son movimientos precisos.
Para poder ser un poco más precisos en los resultados obtenidos, todas aquellas 
pruebas realizadas con afectación en más de un ramo se desglosan a continuación. 
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 Gráfico 5: Resultados anómalos de refracción de los afectados con Glucogenosis tipo II. 
Únicamente dos de los 12 pacientes  afectados por  la  Enfermedad de Pompe,  no 
presentaron  ningún  problema  refractivo.  Sin  embargo,  el  resto  manifestaba  un 
astigmatismo entre 0,50DC y 1,25DC (42%). 
De  todos  los  que  presentaban  astigmatismo,  6  de  ellos  también  necesitaban 
corrección para la hipermetropía y únicamente 2 lo eran de miopía. 
El resto sólo 3 no habían hecho uso de prescripción en ningún momento de su vida.
No se ha clasificado la presbicia puesto que la mayoría de los voluntarios superaban 
los 40 años y ya eran usuarios de prescripción para ello.
Gráfico 6: Resultados anómalos de movimientos sacádicos de los afectados con tipo II.
Al haber afectación muscular, la principal alteración que se puede apreciar es en los 
movimientos oculares. Si analizamos el gráfico que hace referencia a los movimientos 
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sacádicos,  8  de  los  12  pacientes  examinados  (67%)  presenta  problemas  en  la 
precisión  de  los  movimientos,  además  de  que  3  de  éstos  tampoco  realizan  el 
movimiento completo.
Gráfico 7: Resultados anómalos de forias de los afectados con Glucogenosis tipo II.
Se puede apreciar que la mayor afectación por desviación en los ejes visuales es la 
exoforia notablemente estando los valores entre 5 y 10x. Sin embargo, la mayoría 
utilizan corrección positiva y estas forias se encuentran en los exámenes de visión 
próxima. Por tanto podían ser producidas por las lentes positivas.
7. Discusión
No hace mucho más de 75 años desde que se hicieron los primeros hallazgos sobre 
la Glucogenosis tipo II. Se procedía analizar los síntomas más significativos que se 
presentaban  como  los  problemas  para  la  movilidad,  la  afectación  cardíaca  y  los 
problemas respiratorios. Luego realizaban analíticas y con los resultados obtenidos se 
concluía en diagnóstico.
Un tiempo después y después de décadas de investigación se fueron encontrando 
algunos tratamientos para esta dolencia, pero no ha sido hasta hace relativamente 
poco tiempo que se empezó a preguntar si esta enfermedad podría ocasionar algún 
problema relacionado con los ojos. 
Si  bien se sabe,  los ojos están en movimiento gracias a músculos como los que 
encontramos en las piernas y brazos, pero nunca se detuvieron a pensar en ello. 
Un  artículo  publicado  en  2011[37]  fue  de  los  primeros  en  dar  a  conocer  las 
afectaciones a nivel de motilidad ocular y refracción en los enfermos de Pompe de 
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variedad  infantil,  como  consecuencia  de  la  supervivencia  prolongada  que  se 
conseguía por la administración del tratamiento de sustitución enzimática.
Unos  años  más  tarde,  se  escribió  otro  artículo  basado  en  la  afectación  de  los 
sacádicos  [38]  donde  procedieron  a  comparar  una  muestra  de  5  afectados  en 
variedad  adulta  con  pacientes  sanos.  Sin  embargo  los  resultados  no  fueron 
relevantes. Pero en el mismo año, otro artículo volvió a publicar un estudio basado en 
pacientes afectados con la variedad infantil y tratados con la ERT donde vieron claros 
indicios de miopías, astigmatismos y estrabismos [42]. 
Con todas las publicaciones de las que actualmente se disponen, se puede ver que 
las afectaciones a nivel refractivo pueden ser consideradas sobretodo en el caso de 
astigmatismo como se ha podido contrastar con los resultados obtenidos en el estudio 
realizado.  Sin  embargo,  otras  no  han  sido  tan  claras  pues,  la  mayoría  de  las 
afectaciones se producen para las variedades infantiles como consecuencia de la 
prolongación  de  supervivencia  y  en  las  muestras  utilizadas  para  este  proyecto 
únicamente  había  un  solo  afectado  con  esta  variedad.  Los  demás  voluntarios 
presentaban una aparición en la variedad juvenil-adulta.
8. Asociación Española de Enfermos de Glucogenosis
La mayoría de las enfermedades raras que hoy por hoy están “reconocidas” carecen 
de apoyo por diferentes partes. Por ello, los afectados, especialistas de investigación 
interesados y sobretodo las familias de estos pacientes son los miembros que forman 
las distintas asociaciones de enfermos.
Estas asociaciones se crean para dar apoyo a todos los miembros que lo necesiten 
dado que se encuentran en un momento muy delicado de sus vidas y de esa manera 
se les ayuda a seguir adelante en sus luchas.
La  Asociación  Española  de  Enfermos  de  Glucogenosis  (AEEG)  lucha  por  la 
supervivencia  de este  tipo de enfermos.  No quieren que se pierdan más vidas a 
causa  de  esta  enfermedad  y  evitar  el  máximo  posible  las  secuelas  que 
innecesariamente producen las Glucogenosis debido a la escasez de información que 
en muchos casos existe entre los especialistas y los propios enfermos. Esto es así 
porque al ser considerada como una enfermedad rara, en muchas zonas geográficas 
se carece de especialistas cualificados para este fin.
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Como toda asociación, esta  no iba a ser menos y persigue distintas metas entre las 
que se encuentra la de concienciar a la investigación y que los especialistas sean  
capaces, como ha ocurrido ya en otros países, de mejorar la información disponible 
para los tipos de Glucogenosis por ahora existentes y los que en un futuro podrían 
aparecer. Además, toda la información de la que se dispone, pueda ser difundida con 
un lenguaje comprensible para los pacientes y que los pacientes puedan estar al  
tanto de los avances que se vayan consiguiendo, así como los posibles tratamientos 
o nuevas terapias que se estén barajando. 
No hay que olvidarse de las charlas y congresos que organiza la asociación para 
hacer  que  todo  esto  llegue  a  manos  de  los  interesados  a  encontrar  posibles 
soluciones.
Gracias  a  ellos  y  al  Colegio  Oficial  de  Ópticos  Optometristas  de  Catalunya,  este 
proyecto ha podido ser realizado.
9. Conclusiones
Como se ha ido diciendo a lo largo de todo el  proyecto,  la  Glucogenosis es una 
enfermedad rara y grave que afecta al organismo debido a un problema existente en 
el metabolismo del glucógeno presente en el organismo por un problema enzimático y  
que su origen es genético autosómico recesivo.
Se conocen muchos tipos diferentes pero la investigada en este caso ha sido la tipo II  
conocida como Enfermedad de Pompe que tiene un grado elevado de afectación 
muscular además de hepática entre otras.
Únicamente  se  dispone  de  un  tratamiento  de  sustitución  enzimática  para  estos 
afectados  que  ayuda  a  modificar  el  curso  de  la  enfermedad  dando  un  mejor 
pronóstico de supervivencia.
Después de haber realizado todas las pruebas pertinentes y debido a la escasez de 
voluntarios que presentaran este tipo de afectación podemos concluir que en algún 
caso sí hay afectación visual.
En el  caso de las pruebas de motilidad ocular valoradas con los movimientos de 
seguimientos  y  sacádicos  se  puede  apreciar  restricciones  en  la  precisión  con  un 
porcentaje  bastante  elevado de  los  casos al  igual  que  una afectación  a  nivel  de 
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alineamiento  de  los  ejes  visuales  obteniendo  exoforias  consideradas  en  visión 
próxima.
No obstante, no se puede corroborar a ciencia cierta que sea consecuencia de la 
patología pues la mayoría  de los voluntarios participantes en el  estudio utilizaban 
corrección próxima por la edad y podría ser el factor que desencadenase el factor de 
las forias.
Decir también que, las alteraciones a nivel refractivo dejan claro que el astigmatismo 
está presente en un porcentaje bastante elevado de afectados, cosa que no podemos 
decir de las miopías como se ha podido ver en otros estudios científicos publicados 
con anterioridad.
Finalmente decir que, una mayor muestra sería clave para poder concluir con éxito las 
investigaciones de esta enfermedad tan desconocida en algunos aspectos.
10. Limitaciones y perspectivas futuras
Cuando se propuso realizar este trabajo, las expectativas eran bastante más altas 
pues se  quería demostrar, de una marera mucho más detallada, si la enfermedad de 
Pompe,  perteneciente  al  grupo  de  las  Glucogenosis  y  enfermedades  de 
almacenamiento de glucógeno, era causante de algún tipo de afectación a nivel ocular 
pues esta patología afecta notablemente a la musculatura del organismo.
Para ello se necesitaba la ayuda de pacientes afectados a los cuales realizar las  
pruebas, y por tanto, que la Asociación de estos enfermos junto con la colaboración 
del Colegio de Ópticos Optometristas de Catalunya nos diera su consentimiento para 
poder formar parte de ello.
Sin embargo, aun habiendo podido realizar algunas pruebas, ha habido limitaciones 
que han desencadenado que finalmente este  trabajo  se  convierta  en un proyecto 
piloto el cual en un tiempo futuro se pueda desarrollar de una manera más completa 
para poder ayudar así a los seres humanos afectados por esta dolencia.
A continuación dejará constancia de algunas de las limitaciones que han influido en el  
desarrollo esperado de este trabajo.
 Las pruebas iniciales realizadas a los pacientes que se han querido apuntar al 
cribado se han realizado en el V Congreso de Enfermos de Glucogenosis que 
se realizó del 4 al 7 de junio del 2014. Esto llevó a desempeñas toda la batería 
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de pruebas optométricas y  refractivas  en un despacho no muy acomodado 
para poder obtener unos resultados muy prometedores.
 Para examinar a los pacientes voluntarios, no siempre lo ha realizado el mismo 
especialista dado que han sido tres los que fueron a realizar las pruebas, por lo 
que los valores tampoco pueden ser exactos al cien por cien.
 Al tratarse de un Congreso, las pruebas debían realizarse con un tiempo muy 
limitado  por  lo  que  al  ir  rápido  también  ha  podido  ocasionar  distintas 
alteraciones en los resultados obtenidos.
 Inicialmente, una vez acabada la primera toma de medidas optométricas, se 
iba a proceder a una evaluación de los resultados para enviar un informe a 
cada  uno  de  los  pacientes  examinados  y  posteriormente  aquellos  que 
claramente  tenían  algún  resultado  sospechoso,  deberían  realizarse  unos 
exámenes más detallados con nosotros. Al tratarse de gente de toda España, 
Portugal,  Francia  e  Italia  y  la  necesidad  de  distintos  permisos  para  poder 
realizarlos, es lo que nos ha llevado a no poder realizar el estudio detallado por 
la limitación del tiempo.
Debido  a  todas  estas  limitaciones  que  han  ido  surgiendo  a  lo  largo  de  esta 
experiencia, se puede decir que:
 Si se consiguen todos los permisos necesarios para seguir con la evaluación 
de los afectados interesados que ya han sido examinados, realizar las pruebas 
necesarias para poder profundizar las conclusiones a las que se ha llegado en 
este proyecto piloto.
Dejar constancia también que, para este trabajo únicamente nos hemos centrado en 
la Glucogenosis tipo II, pero hay pruebas realizadas a otros miembros voluntarios con 
otro  tipo  de  afectación  diferente  que  manifiestan  desviaciones  verticales  como 
consecuencia de limitaciones en el músculo oblicuo superior, y exotropia. Además se 
ha observado otro caso que también presenta una exotropia alternante. Ambos casos 
mencionados corresponden a la Glucogenosis tipo V y tipo Ia respectivamente. Así 
pues, sería interesante poder ampliar el rango de casos y examinar a todos aquellos 
miembros afectados de Glucogenosis en general y no solamente uno en concreto 
dado que también puede haber afectación a nivel visual.
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12. Glosario
1/ Enzima: proteína que desencadena una reacción bioquímica.
2/ Miopatía: trastorno del tejido muscular o que afecta al músculo.
3/ Portador:  persona que no muestra síntomas de la enfermedad pero en su 
material genético está presente. Sólo puede transmitirla pero no padecerla.
4/ Hepatomegalia: agrandamiento del hígado.
5/ Lisosoma:  parte de la célula que funciona como centro de intercambio de 
células y contiene varias enzimas digestivas y materiales ácidos.
6/ GAA: Ácido alfa-glucosidasa. Nombre que recibe la enzima responsable de la 
degradación del glucógeno dentro de los lisosomas.
7/ Cardiomegalia: el tamaño del corazón es más grande de lo normal.
8/ Apnea del sueño: interrupción temporal respiratoria mientras se duerme.
9/ Macroglosia: aumento del tamaño de la lengua.
10/ Escoliosis: curvatura de la columna vertebral.
11/ Esplenomegalia: agrandamiento del bazo.
12/ Electromiograma:  Prueba  médica  que  se  realiza  para  estudiar  el 
funcionamiento del sistema nervioso periférico y los músculos que inerva.
13/ Espirometría:  Prueba  médica  que  se  realiza  para  conocer  la  función 
pulmonar del individuo.
14/ Traqueotomía: apertura que se realiza en la tráquea de manera quirúrgica 
para facilitar la respiración.
15/ CRIM-:  Cross  Reacting  Immunologic  Material-Negative.  Significa  que  hay 
ausencia total de actividad enzimática.
16/ CRIM+: Cross Reacting Immunologic Material-Positive. Significa que hay una 
pequeña actividad enzimática.
17/ Ptosis: caída permanente del párpado superior.
18/ Chaperonas: pequeñas moléculas capaces de unirse a las proteínas.
19/ Músculo antagonista: músculo que realiza la acción opuesta al agonista.
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20/ Músculo  sinergista:  músculo  que  actúa  con  el  agonista  para  realizar  la 
acción deseada.
Músculo agonista: principal músculo que realiza una acción deseada.
GSDII: Siglas de Glucogenosis tipo II o Enfermedad de Pompe en inglés.
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13. Anexos
- Anexo 1: Ficha optométrica.
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 - Anexo 2: Cuestionario de síntomas.
Nombre y Apellidos........................................................................................................
Fecha de nacimiento.................................................. Edad............................................
Dirección.........................................................................................................................
Email..............................................................................Teléfono...................................
¿Usas gafas o lentes de contacto?........................... ¿Cuánto hace?.................................
¿Te has realizado algún examen visual?....... ¿Cuánto hace de la última revisión?.........
Observaciones:..................................................................................................................
….......................................................................................................................................
Historial médico:...............................................................................................................
….......................................................................................................................................
¿Tomas algún tipo de medicación? ¿Cuál?.......................................................................
….......................................................................................................................................
SÍNTOMAS (Marca con una X el cuadro que corresponda) SI A VECES NO
1. Me canso cuando llevo un rato mirando de cerca.
2. Veo borroso cuando intento leer
3. Cuando leo, veo doble
4. Cuando leo, me lloran los ojos
5. Cuando leo me cuesta concentrarme
6. Cuando leo, noto que se mueven las letras, las palabras o 
las líneas
7. Veo borroso al mirar de lejos
8. Frecuentemente me duele la cabeza
9. Me molesta mucho la luz
10. Siento que me queman los ojos
11. Cierro un ojo para ver mejor
12. Siento tensión en los ojos cuando estoy mirando alguna 
cosa mucho rato
13. Cuando leo un rato, me distraigo con facilidad
14. Me acerco y me alejo mucho para leer.
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 - Anexo 3: Información para interpretar los informes.
En la exploración optométrica que le hemos realizado, hemos valorado las habilidades y 
funcionalidades del sistema visual. Aquí les presentamos una breve exploración de cada 
una de las áreas visuales evaluadas, para que pueda interpretar el informe optométrico 
que le adjuntamos:
1.  Agudeza  Visual:  Hace  referencia  al  valor  cuantitativo  de  la  visión,  es  decir,  la 
capacidad de distinguir detalles pequeños a una determinada distancia. La medida se 
realiza de manera monocular para saber si los dos ojos ven de manera suficiente y 
semejante, porque sólo así podrán funcionar coordinadamente. Especificamos el valor 
de la visión en porcentaje. El valor máximo de agudeza visual es el 100%.
2. Refracción ocular:  Nos referimos a la situación en que el ojo, debido al déficit de 
visión, necesita un sistema compensador, como son las gafas o las lentes de contacto. 
En este apartado hemos especificado que tipo de refracción ocular presenta: Miopía, 
Hipermetropía, Astigmatismo, y si éste es miópico o hipermetrópico. Las condiciones 
refractivas  de  miopía  serán  compensadas  con  lentes  de  potencia  negativa,  y  las 
condiciones hipermetrópicas se compensarán con lentes positivas.
3. Motilidad Ocular: En este apartado se valora la habilidad del individuo para mover 
los  ojos  de  forma rápida,  precisa  y  eficaz.  Las  habilidades  de motilidad  ocular  son 
especialmente importantes en los procesos de lectura en los cuales, los ojos del lector 
van saltando de un grupo de palabras a otro y de una línea a la siguiente, y hace falta 
que lo hagan de forma precisa, rápida y eficaz. Cuando el salto de la mirada de una 
palabra  a  la  siguiente  no es  suficiente,  decimos que el  movimiento  es  hipométrico. 
Cuando sucede lo contrario,  los ojos saltan por delante de la sílaba que deben leer, 
decimos que es un movimiento hipermético. En ambos casos se pierde eficacia, dado 
que se debe hacer un movimiento de corrección para llegar a la parte del texto que se 
pretende leer. 
4. Acomodación: Hace referencia a la capacidad de hacer cambios de enfoque para 
ver claramente a diferentes distancias.  Esta habilidad en los niños  está plenamente 
desarrollada, dado que el sistema visual está fisiológicamente preparado para enfocar 
con  facilidad  y  poder  cambiar  la  distancia  de  observación  sin  dificultades  (estas 
habilidades se conocen como flexibilidad acomodativa).
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Es a  partir  de  los  40  años  cuando  naturalmente  se  va  perdiendo  la  capacidad  de 
enfoque y la velocidad de cambio de enfoque, condición que se llama presbicia, que 
requiere la  adaptación de sistemas ópticos compensadores  como son las lentes  de 
adición progresiva.
5. Binocularidad:  En este apartado se incluyen todas aquellas pruebas que estudian 
las habilidades de la visión para que ambos ojos trabajen juntos, que es fundamental 
para la eficacia lectora. Si los ojos tienden a dirigirse a un punto más próximo que el  
texto, hablamos de exceso de convergencia. En cambio, si los ojos se dirigen hacia un 
punto más lejano del texto, hablamos de exoforia o insuficiencia de convergencia.
6. Visión del color (Test d’Ishihara):  Este test pone de manifiesto si hay problemas 
para diferenciar los colores y sus matices.
7. Salud  Ocular:  Son  las  pruebas de  valoración  del  estado  de  salud  del  ojo y  la 
detección de posibles patologías. En caso de sospecha de alguna condición anómala es 
muy importante dirigirse con diligencia al oftalmólogo.
Deseamos  que  este  breve  escrito  les  ayude  a  entender  el  informe  optométrico 
presentado y que sirva para poner de manifiesto que tener una  buena vista (ver el 
100%) no siempre es sinónimo de tener una visión eficaz y en pleno rendimiento.
Aprovechamos para saludarles cordialmente,
Montse Augé Serra  
Optometrista colegiada nº 3714
Profesora de la Facultat d’Òptica i Optometria de Terrassa
Universitat Politècnica de Catalunya 
Terrassa, Novembre de 2014
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 - Anexo 4: Informe optométrico enviado a los voluntarios examinados.
Podría tener un problema visual que interfiere en su rendimiento. Se recomienda un control 
visual en un gabinete optométrico.
En la revisión visual que hemos realizado en el Congreso de Glucogenosis de Junio 2014 
hemos obtenido los siguientes valores:
Paciente Ojo derecho Ojo izquierdo
Agudeza visual de lejos
Refracción ocular
Motilidad ocular
Binocularidad
Visión del color
Salud ocular
Se recomienda que el optometrista revise las siguientes habilidades visuales:
si no
Agudeza visual de lejos
Refracción ocular
Motilidad ocular
Acomodación
Binocularidad
Visión del color
Salud ocular
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